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The Sturge -Weber syndrome and Diabetes Mellitus type 1 


Alberto Aloysio Larcher de Almeida!, Simone Motta Bonisson?, Marielle Costa Nobre”, Luciano José Fontes de 
Oliveira!, Bernardo Fontes Garcia” 


RESUMO 


O estudo relata um caso de síndrome de Sturge-Weber, fundamentando-se nos dados 
clínicos, diagnósticos e terapêuticos, além de atestar a atípica associação entre essa 
síndrome e diabetes mellitus tipo 1. A síndrome de Sturge-Weber (síndrome de Sturge- 
Weber-Dimitri, angiomatose encéfalo-trigeminal ou encéfalo-facial) consiste em uma 
anomalia vascular neuro-ectodérmica. Caracteriza-se pelo envolvimento leptomenín- 
geo, ocular, oral e cutâneo. O prognóstico depende do grau de acometimento neuroló- 
gico, que geralmente é progressivo. 

Palavras-chave: Síndrome de Sturge-Weber; Síndromes Neurocutâneas; Diabetes 
Mellitus Tipo 1. 


ABSTRACT 


Is this article the authors discuss a rare presentation of Sturge-Weber Syndrome in as- 
sociation with Tipe 1 Diabetes mellitus, describing its clinical features and diagnostic and 
therapeutical approach. Sturge — Weber Syndrome is a malformation neuroectodermal 
and vascular with caracteristic involvement of leptomeningeal, ocular and mucocutaneus 
tissues. Neurological disease is usually progressive and influences prognosis directhy. 


Key words: Sturge-Weber Syndrome; Neurocutaneous Syndromes; Diabetes Mellitus, Type 1. 


INTRODUÇÃO 


Historicamente, William Allem Sturge, em 1879, relatou um paciente com nevo 
cutâneo facial, alterações neurológicas contralaterais, convulsões, alterações ocu- 
lares e retardo mental e, em 1922, Francis Parker Weber constatou os principais 
achados radiográficos da doença, as calcificações intracranianas, denominando-se 
então a entidade de síndrome de Sturge-Weber.! 

A síndrome de Sturge-Weber (SSW), também denominada angiomatose en- 
céfalo-trigeminal, é uma enfermidade extremamente rara, com manifestações 
cutâneas, neurológicas e oftalmológicas.! Sua etiologia é desconhecida, porém 
a hipótese mais aceita atualmente propõe que mutações somáticas no ectoderma 
fetal resultariam na malformação vascular congênita, que constitui a base de sua 
patogênese.? Embora muitos casos sejam esporádicos, familiares de primeiro grau 
atingidos sugerem herança autossômica recessiva em algumas famílias. Outros ca- 
sos preconizam padrão autossômico dominante, sendo que o locus do gene não 
foi mapeado. Tal como ocorre em outros distúrbios neurocutâneos, há penetrância 


Revista Médica de Minas Gerais 2008; 18(4): 290-293 


incompleta, com acentuada variabilidade de mani- 
festações clínicas.” 

Do ponto de vista clínico, o nevo facial é uma sín- 
drome neurológica composta de convulsões, hemi- 
plegia, retardo mental e glaucoma, sendo a evolução 
extremamente variável. Recentemente, foi proposto 
por Roach uma classificação da doença baseada em 
dados clínicos e imaginológicos em: tipo 1 (angiomas 
faciais e leptomeníngeos), tipo 2 (angioma facial, po- 
rém sem evidências de doença intracraniana) e tipo 3 
(angioma leptomeníngeo, mas nenhum nevo facial). 

O sintoma cutâneo mais comum é o nevo facial cor 
de “vinho do Porto”, cuja localização está relacionada 
à distribuição cutânea do nervo trigêmeo e possui va- 
lor prognóstico, pois somente quando a área sensitiva 
do ramo oftálmico é comprometida existe alto risco 
de glaucoma e complicações neurológicas. 

Geralmente, essa lesão é óbvia ao nascimento; en- 
tretanto, sua coloração se intensifica e o seu tamanho 
aumenta com o avançar da idade. Caso a área gengi- 
val for afetada intensamente pelas ectasias vasculares, 
podem ocorrer anormalidades orais. 

Os distúrbios neurológicos da SSW são progressi- 
vos e incluem convulsões, hemiparesias contralate- 
rais às lesões faciais e intracranianas, déficits intelec- 
tual e de comportamento. As convulsões, que podem 
ser motoras focais, motoras generalizadas ou parciais 
complexas, são as manifestações neurológicas mais 
comuns e precoces. Frequentemente iniciam-se no 
primeiro ano de vida e podem estar relacionadas a 
alguma doença aguda subjacente, sendo que o apa- 
recimento das crises antes dos dois anos de idade e 
a refratariedade ao tratamento clínico indicam pior 
prognóstico, já que contribuem para distúrbios inte- 
lectuais graves. O retardo mental, tipicamente, é ou- 
tra alteração da síndrome, que se torna mais evidente 
com o passar dos tempos. 

Em relação aos sintomas oculares, o predominante 
é o glaucoma, que ocorre em até 30-70% dos pacien- 
tes.” Embora a frequência dessa anomalia seja maior 
na primeira década de vida, ocasionalmente pode se 
manifestar apenas na idade adulta. Outras alterações 
incluem: hemianopsia homônima (quando o lobo oc- 
cipital é afetado), coloboma da íris, buftalmia (quando 
há hipertensão intra-ocular pré-natal), distúrbios do 
cristalino, episclera e coróide. 

O estudo imaginológico é de fundamental impor- 
tância para o diagnóstico da SSW, que se fundamenta 
na demonstração do angioma facial, leptomeníngeo 
e das calcificações cerebrais típicas que raramente 
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são observadas antes dos dois anos de idade, sendo 
raros os relatos de casos que descrevem o acometi- 
mento neurológico dissociado do “nevus flammeus”. 
38 Um estudo realizado por Vilela”, no qual foram re- 
vistos 26 doentes com SSW submetidos à tomografia 
computadorizada (TC) e à ressonância nuclear mag- 
nética (RNM) do crânio, revelou que o acometimento 
da SSW é unilateral em 75% e bilateral em 25%, sendo 
o angioma mais frequente nos lobos occipitais (93%) 
que no parietal (83%), frontal (53%) e no temporal 
(23%). O diencéfalo foi envolvido em 13%, o mesen- 
céfalo em 6% e o cerebelo em 6% dos casos. A RNM 
teve capacidade de diagnóstico superior à TC na de- 
tecção de todas as alterações morfológicas avaliadas, 
com exceção das calcificações. 


METODOLOGIA 


(Descrição do caso) - G.A.S., sexo feminino, dois 
anos, faioderma, natural de Além Paraíba-MG, enca- 
minhada à Santa Casa de Juiz de Fora em março de 
2003, com história de cetoacidose diabética e diag- 
nóstico de diabetes mellitus tipo 1. Associado, havia 
relato de crises convulsivas e hipertermia. À admis- 
são constataram-se hemiparesia esquerda, anemia 
hipocrômica e microcítica e monilíase oral e perine- 
al. Iniciada insulinoterapia com difícil alcance de ní- 
veis seguros de glicemia. Solicitada tomografia com- 
putadorizada (TC) e ressonância magnética (RNM) 
de crânio, eletroencefalograma, fundoscopia e tono- 
metria. Atualmente, é realizado acompanhamento 
ambulatorial periódico da paciente. 


RESULTADOS PRINCIPAIS 


Ao exame neurológico, verificaram-se hiperreflexia 
tendinosa e hemiparesia à esquerda; potencial epilep- 
togênico de projeção difusa ao eletroencefalograma; 
fundoscopia e tonometria sem alterações; lesão hipo- 
densa na região parieto-occipital direita (Figura 01 
-“TC) e áreas hiperdensas, com realce giral após injeção 
de contraste à tomografia computadorizada de crânio 
(Figura 2 - TC); alteração difusa de sinal do córtex ce- 
rebral à direita (Figura 3 - RNM - sinal T2) associada a 
realce giral após contraste (Figura 4 - RNM -sinal TI); 
além de sinais de atrofia cerebral à direita; assimetria 
e ectasia dos ventrículos laterais, terceiro ventrículo, 
cisternas e sulcos da convexidade; e hipertrofia do 
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plexo coróide e dos seios venosos ipsilaterais à resso- 
nância magnética. É válido ressaltar que a ausência 
de calcificações intracranianas deve-se à idade da pa- 
ciente. Ao exame físico não se evidenciou nevo facial. 
Houve controle do quadro convulsivo após instituição 
terapêutica de ácido valpróico. Atualmente, está com 
melhor controle metabólico, adequado crescimento e 
bom desenvolvimento neuropsicomotor. Melhora da 
hemiparesia após instituição da fisioterapia motora. 





Figura 1 - TC Lesão hipodensa na região parieto-oc- 
cipital direita 


DISCUSSÃO 


Não existe tratamento específico para a SSW; os sin- 
tomas devem ser abordados separadamente. As lesões 
cutâneas geralmente não necessitam de terapia estética 
precoce; posteriormente, essa mancha pode ser coberta 
com cosméticos ou tratada permanentemente por tera- 
pia a laser** As convulsões refratárias aos anticonvul- 
sivantes podem exigir lobectomia ou hemisferectomia, 
embora os dados benéficos das intervenções cirúrgicas 
sejam limitados.”!! Fisioterapia e terapia ocupacional 
são indicados para a hemiparesia. Problemas de com- 
portamento, como distúrbios de atenção e psicopatolo- 
gia franca, justificam a farmacoterapia e psicoterapia. O 
acompanhamento anual para o glaucoma, por meio de 
fundoscopia e tonometria, é recomendado para todos os 
pacientes e, caso presente, merece terapia agressiva. 

O prognóstico e a expectativa de vida da síndrome 
são muito variáveis, pois dependem da extensão do 
angioma leptomeníngeo e do seu efeito sobre a perfu- 
são cerebral, assim como da gravidade dos sintomas 
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oculares, início das convulsões e da resposta ao trata- 


mento clínico. 





Figura 2 - TC contrastada - Áreas hipodensas com 
realce giral 





Figura 3 - RNM T2 - Alteração difusa de sinal do córtex 
cerebral à direita 


CONCLUSÃO 


Diante do caso apresentado, a paciente em ques- 
tão é portadora da síndrome de Sturge-Weber (tipo 
3). Além de se tratar da forma de apresentação mais 
incomum da SSW, a associação entre a síndrome 
em questão e o diabetes mellitus eleva extraordina- 
riamente a excepcionalidade do caso descrito, pois, 
não há relato de associação na literatura revista. 


CON RAS TLC Anda Ted 1) 
—— 





Figura 4 - RNM sinal Tl — Realce giral após contraste 


Conforme a literatura, este estudo concorda que 
a RNM de crânio é o método de imagem de eleição 
no estudo da síndrome, pois é útil para confirmar o 
diagnóstico e determinar a extensão das lesões paren- 
quimatosas. Apesar do prognóstico reservado, esses 
casos requerem diagnóstico precoce e monitoramen- 
to contínuo devido ao caráter progressivo de suas ma- 
nifestações. Além do cuidado especial para com essa 
criança a fim de evitarem-se hipoglicemias, que seriam 
desastrosas para seu quadro neurológico, mantém-se 
adequado controle metabólico para evitar complica- 
ções crônicas do diabetes. Enfim, uma equipe multidis- 
ciplinar e especializada deve sempre acompanhar essa 
paciente, tendo, assim, a portadora dessa rara enfermi- 
dade um controle preventivo e tratamento adequados. 
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